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COMMENT DEPISTER UNE GROSSESSE A RISQUE? 


Depistage de la trisomie et des malformations foetales 


Depistage de la trisomie 21 

Le risque d’avoir un enfant atteint 
de trisomie 21 augmente avec 
I’age maternel (avec un risque de 
1/100 a 40 ans) et les 
antecedents personnels de 
trisomie 21 dans la fratrie. En 
fonction des methodes utilisees, le 
depistage permet de 
diagnostiquer de 60 a 90 % des 
enfants atteints de trisomie 21 - 1 
Le depistage repose sur 
des examens echographiques 
et biologiques: 

- T echographie du 1 er trimestre 
realisee entre 11 et 1 3 semaines 
d’amenorrhee et 6 jours, avec 
mesure de la clarte nucale; 

- les marqueurs seriques du 
1 er trimestre (pregnancy- 
associated plasma protein A 
[PAPP-A] et hormone chorionique 
gonadotrope [(3-hCGj) realisee 
entre 11 et 1 3 semaines 
d’amenorrhee et 6 jours; 

- I’echographie du 2 e trimestre 
avec recherche de malformations 
frequemment associees a une 
trisomie 21 (cardiopathies, atresie 
duodenale, omphalocele, 
hydrocephalie) d’une nuque 
epaisse et de signes mineurs 
evocateurs de trisomie 21 (2 
signes conferant un test positif) : 
humerus et femur courts, foyers 
hyperechogenes intracardiaques, 
intestin hyperechogene, 
pyelectasie, kystes des plexus 
choroi'des, os propre du nez court, 
signe de la sandale, 
brachymesophalangie du 5 e doigt, 
ouverture de Tangle de I’aile 
iliaque); 


- les marqueurs seriques 
du 2 e trimestre realises entre 
14 et 17 semaines d’amenorrhee 
et 6 jours sous forme soit 
de double test ((3-hCG et 
al p haf oetop rote i n e) , soit de triple 
test (p-hCG + alphaphoetoproteine 
+ oetriol non conjugue), 
ou de quadruple test ((3-hCG 
+ alphafoetoproteine + oetriol non 
conjugue + inhibine A). 

Ces tests permettent d’identifier 
des groupes de patientes a risque 
accru d’avoir un enfant atteint de 
trisomie 21, mais aucun ne 
permet d’eliminer formellement 
une trisomie 21 . Si la patiente a 
un risque accru (clarte nucale au 
1 er trimestre > 95 e percentile, 
resultats des marqueurs seriques 
> 1/250, anomalies sur 


T echographie du 2 e trimestre 
decrites ci-dessus), une 
amniocentese ou un prelevement 
de villosites choriales est propose 
pour realiser un caryotype foetal. 
Les tests peuvent etre utilises de 
differentes fagons : 

- soit independamment les uns 
des autres, chaque test pouvant 
conduire a un resultat positif ou 
negatif; 

- soit en combinaison ; deux tests 
sont faits en meme temps (au 

1 er trimestre p. ex.), et un seul 
resultat final est donne au 
medecin et a la patiente; 

- soit de fagon sequentielle 
integree ; deux tests sont faits 

a des periodes differentes de la 
grossesse (p. ex. I’echographie du 
1 er trimestre et les marqueurs 


seriques du 2 e trimestre), et un 
seul resultat est donne au 
medecin et a la patiente a Tissue 
des deux tests. 2 
Les depistages combines et 
sequentiels integres ont la 
meilleure sensibilite avec le plus 
faible taux de faux positifs, 
permettant de reduire le taux de 
prelevements inutiles (v. tableau). 
Neanmoins, ces strategies de 
depistage sont complexes et 
difficiles a mettre en oeuvre, car 
elles necessitent un acces 
precoce aux soins et a 
Techographie, des echographies 
du 1 er trimestre repondant a des 
criteres de qualites tres stricts, et 
une datation precise de la 
grossesse. Le choix d’une 
methode depend a la fois des 


< Sensibilite des tests de depistages de la trisomie 21 avec un taux de faux positif de 5 % 
| en fonction de leur utilisation 


Depistage 

Sensibilite 

% 

Tests utilises 

seuls 

Echographie du 1 er trimestre 

60-77 

Marqueurs seriques du 1 er trimestre 

60 


Echographie du 2 e trimestre 

60-75 


Marqueurs seriques du 2 e trimestre 

60-70 

Tests combines 

Echographie T1 + marqueurs seriques T1 

82 

Depistage 

sequentiel 

Echographie T1 + marqueurs seriques T1 , puis marqueurs seriques T2 

89* 

Echographie T1 + marqueurs seriques T1 , puis echographie T2 

89 

Depistage 

integre 

Echographie T1 + marqueurs T1 + marqueurs seriques T2 

96 

Echographie T1 + marqueurs seriques T1 + echographie T2 

99 


*Taux de faux positif de 0,9 %; T1 : 1 er trimestre; T2: 2 e trimestre. 
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autorites sanitaires et des societes 
savantes de chaque pays. 

Les modalites de depistage de la 
trisomie 21 ont recemment evolue 
en France vers un depistage 
combine au 1 er trimestre de la 
grossesse associant la mesure de 
la clarte nucale au dosage des 
marqueurs seriques au 
1 er trimestre. Si celui-ci n’a pu 
etre realise, un depistage 
sequentiel integre avec 
echographie du 1 er trimestre et 
marqueurs seriques du 
2 e trimestre peut etre propose, 
voire un depistage isole par les 
marqueurs seriques du 
2 e trimestre si I’echographie du 
1 er trimestre n’a pas ete faite 
(arrete du 23 juin 2009). Un risque 
evalue a plus de 1/250 conduit a 
proposer a la patiente un 
caryotype foetal par amniocentese 
ou prelevements de villosites 
choriales. Rappelons que ces 
prelevements ne sont pas anodins 
et que le taux de fausse couche 
apres amniocentese ou 
prelevement de villosites choriales 
est de 0,5 a 1 %. L’age maternel 
n’est plus une indication de 
caryotype foetal systematique, 
sauf dans le cas particulier ou la 
patiente n’aurait realise aucun des 
tests de depistage. 

Cependant, la mise en place du 
depistage combine du 
1 er trimestre pose le probleme 
difficile de la qualite de 
I’echographie du 1 er trimestre qui 
ne peut etre realisee que par des 
echographistes certifies, suivant 
des normes de qualite bien 
definies. Les demarches de 
certification sont en cours 
et entraineront probablement des 
delais dans la mise en place du 


depistage combine du 
1 er trimestre. Sur le plan legal, 
la proposition de depistage de la 
trisomie 21 n’est pas obligatoire 
au sens propre du terme, mais le 
texte est ambigu puisqu’il stipule 
que le medecin doit « s’assurer 
que les possibilites de depistage 
antenatal sont connues » de la 
patiente. 3 

Par ailleurs, ces examens de 
depistage peuvent conduire a la 
decouverte d’autres anomalies 
chromosomiques ou pathologies 
foetales. La mesure de la clarte de 
nuque et de la longueur cranio- 
caudale au 1 er trimestre permet 
d’identifier certains foetus atteints 
de trisomie 13, 18 ou d’anomalies 
des chromosomes sexuels. 4 Des 
taux anormaux d’alphafoetoproteine 
et de (3-hCG peuvent etre 
predictifs de retard de croissance 


intra-uterin, de mort foetale In 
utero ou de malformations foetales 
(v. Infra). 5 

Depistage des malformations 
foetales 

Environ 4 % des foetus ont une 
malformation. Au 1 er trimestre, les 
malformations majeures peuvent 
etre diagnostiquees (exencephalie 
p. ex.) et les malformations 
cardiaques suspectees devant la 
presence d’une clarte de nuque 
augmentee a I’echographie du 
1 er trimestre avec un caryotype 
normal. 6 Un dosage 
d’alphafoetoproteine eleve sur les 
marqueurs seriques du 
2 e trimestre est un facteur de 
risque de defaut de fermeture du 
tube neural. 7 
Lors de I’echographie du 
2 e trimestre (realisee entre 1 8 


et 24 SA), le taux de depistage 
des malformations majeures varie 
de 1 5 a 80 % selon les pays et le 
type de population consideree. 

Les malformations le plus souvent 
diagnostiquees sont les 
malformations du systeme 
nerveux central, du tractus 
urinaire et du squelette. Seules 50 
a 60 % des malformations 
cardiaques sont diagnostiquees 
dans la periode antenatale. Le 
diagnostic antenatal permet 
d’organiser une prise en charge 
obstetricale et neonatale optimale 
et devrait permettre de reduire la 
morbidity et la mortality foetale, 
bien que cela n’ait pas ete 
clairement demontre. • 
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